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A. SLC7 A7 genomic structure and novel variants in three Japanese 
Lysinuric Protein Intolerance families 
B. Excessive clustering of Iysinuric protein intolerance (LPI) patients in a 
northern paはofJapan due to a founder effect 
2) Genetic Epidemiology of Hereditary Hemorrhagic Telangiectasia in a Local 
Community in the Northern Part of Japan 
3) Mutation Analysis in PKD1 of Japanese Autosomal Dominant Polycystic 
Kidney Disease Patients 
4) A New Locus for a Dominant Form of Multinodular Goiter on 3q26.1・q26.3







I ntron-exon構造を含めた Genestructureを明らかにした。さらに、 SLC7A7の
異常により生じる疾患である Lysinuricprotein intolerance患者の遺伝子変異を
検索した。{報告:4 -1 -A ] 
次いでしysinuricprotein intolerance患者が極めて多く見つかる岩手県北部の
遺伝疫学を R410X変異が創始者変異であることを見出し実際にマススクリーニ
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